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___________________________________________________________________ 
RESUMEN 
Introducción: el asesoramiento genético que se ofrece a la embarazada durante su 
seguimiento prenatal, garantiza la realización de una serie de estudios de 
diagnóstico para la detección de defectos congénitos y enfermedades genéticas. 
Una vez detectada la presencia de un defecto congénito incompatible con la vida o 
de pronóstico severo para la calidad de vida del producto de la concepción, la 
gestante y su pareja tienen el derecho de decidir sobre la continuidad del embarazo. 
Objetivo: conocer el comportamiento de las terminaciones voluntarias de 
embarazos de causa genética en la provincia Mayabeque.  
Métodos: se realizó un estudio retrospectivo de tipo observacional, en el Centro 
Provincial de Genética Médica de Mayabeque donde se estudiaron diferentes 
variables de las pacientes que solicitaron terminaciones voluntarias de embarazo de 
causa genética, en un periodo de tres años. 
Resultados: las terminaciones voluntarias de embarazo fueron más frecuentes en  
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mujeres con edad materna entre 20-35 años (72,90 %) con menos de 20 semanas 
(43,23%) y con defectos congénitos aislados (84,52 %) principalmente de los 
sistemas nerviosos centrales y cardiovasculares. Dentro de los defectos congénitos 
predominaron las cardiopatías congénitas, defectos de cierre del tubo neural y 
cromosomopatías. El ultrasonido fue el medio diagnóstico de mayor utilidad para 
confirmar el defecto congénito.  
Conclusiones: la oportuna decisión de la terminación voluntaria de embarazo una 
vez diagnosticado un defecto congénito incompatible con la vida ha tenido un 
impacto directo en la reducción de la tasa de mortalidad infantil en la provincia 
Mayabeque. 
Palabras clave: defectos congénitos, terminación voluntaria de embarazo, genética 
__________________________________________________________________ 
ABSTRACT 
Introduction: the genetic advising that is offered to the pregnant woman during her 
prenatal follow up, guarantees the performance of several diagnostic tests for the 
detection of congenital defects and genetic diseases. Once detected a congenital 
defect incompatible with life or of severe prognosis for the life quality of the product 
of conception, the pregnant woman and her couple have the right to decide about 
the continuity of the pregnancy.  
Objective: to know the behavior of the voluntary endings of pregnancies of genetic 
cause in Mayabeque province  
Methods: a retrospective observational study was carried out at the Medical 
Genetic Center from Mayabeque province in which different variables were studied  
in patients who seek voluntary endings of pregnancies  of genetic cause in a period 
of three years.  
Results: the voluntary endings of pregnancies were more frequent in women with 
maternal age of 20-35 years (72,90%) with less than 20 weeks (43,23 %) and with 
isolated congenital defects (84,52%) mainly in the cardiovascular and central 
nervous system. Within the congenital defects, congenital cardiopathies, defects of 
the closure of the neural tube and cromosomopathies prevailed, Ultrasound was the 
diagnostic test of highest quality to confirm the congenital defect.  
Conclusions: the pertinent decision of voluntary endings of pregnancies of genetic 
REVISTA DE CIENCIAS MÉDICAS. LA HABANA 2015 21 (No. Especial)
http://scielo.sld.cu 301
cause, once it was diagnosed a genetic defect incompatible with life, has had a 
direct impact in the reduction of children mortality rate in Mayabeque province.  
      Keywords: congenital abnormalities, abortion, eugenic, genetics. 
 
 
 
________________________________________________________________ 
 
 
      INTRODUCCIÓN 
El diagnóstico prenatal de los defectos congénitos (DC) es de vital importancia si se 
tiene en cuenta que durante el primer año de vida el 26,2% de todas las muertes 
obedecen a malformaciones congénitas, deformidades y anomalías cromosómicas 
constituyendo estas la segunda causa de muerte en este período de la vida.1 
 
En los países desarrollados los DC están entre la primera y segunda causas de 
muerte y de discapacidades severas en la niñez, y su incidencia se estima entre 25-
50 por cada 1000 nacimientos.2 
 
En Cuba, el Programa de Diagnóstico Prenatal se encuentra al alcance de toda la 
población y tiene más de 30 años de experiencia, en este se incluyen una serie de 
exámenes de tecnología avanzada como la cuantificación de alfafetoproteína (AFP) 
en el suero materno, los ultrasonidos diagnósticos, los estudios citogenéticos, la 
electroforesis de hemoglobina, entre otros medios que permiten detectar anomalías 
estructurales, así como enfermedades hereditarias y cromosómicas del período 
fetal.3 Esto ha hecho posible una disminución de la incidencia al nacimiento de 
niños con DC incompatibles con la vida, y por tanto, una disminución de la 
mortalidad infantil.4  
En el curso del asesoramiento genético la terminación del embarazo es una opción 
terapéutica debido a la presencia de un DC incompatible con la vida o de pronóstico 
severo para la calidad de vida del producto de la concepción. Una vez 
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diagnosticada la alteración se ofrece a la pareja y sus familiares una explicación 
detallada de la anomalía, el riesgo de recurrencia y se ofrece la posibilidad del 
aborto selectivo, terapéutico o eugenésico el cual está legalizado en numerosos 
países.2  
El presente trabajo se desarrolla con el objetivo de conocer el comportamiento de 
las terminaciones voluntarias de embarazos de causa genética en la provincia 
Mayabeque desde su fundación en el año 2011. 
MÉTODOS 
 
Se realizó un estudio retrospectivo de tipo observacional, en el Centro Provincial de 
Genética Médica (CPGM) de Mayabeque en el período comprendido de enero del 
2010 a diciembre del 2013. 
 
El universo estuvo constituido por 155 gestantes, a las cuales se le diagnosticó 
algún DC o enfermedad genética por los métodos habituales de diagnóstico 
prenatal: ultrasonido, alfafetoproteína, diagnóstico prenatal citogenético en líquido 
amniótico o sangre de cordón y por estudios moleculares en líquido amniótico.  Las 
gestantes una vez recibido el asesoramiento genético solicitaron la terminación 
voluntaria del embarazo (TVE) y firmaron el consentimiento informado para realizar 
el proceder. 
 
Las fuentes de información fueron las planillas oficiales del  Registro Cubano 
Prenatal de Malformaciones Congénitas (RECUPREMAC), los certificados 
expedidos por genética, las historias clínicas de riesgo genético y registros  
estadísticos del CPGM Mayabeque. 
 
Para el cálculo de las tasas de mortalidad infantil (TMI) se utilizaron las siguientes 
fórmulas: 
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 TMI real = Fallecidos menores de 1 año / Total de nacidos vivos en el periodo x 
1000. 
 TMI esperada incluyendo las TVE = TVE + Fallecidos menores de 1 año / Total de 
nacidos vivos en el periodo x 1000. 
 TMI de causa genética =  Fallecidos menores de 1 año de causa genética / Total de 
nacidos vivos en el periodo x 1000. 
 
 
La información fue procesada mediante una hoja de datos en el programa Microsoft 
Excel, se aplicaron métodos de estadística descriptiva (distribución de frecuencias 
absolutas y relativas y tasas de prevalencia). Los resultados se presentaron en 
forma de tablas y gráficos.  
´ 
RESULTADOS  
En la tabla 1 se distribuyen los pacientes que solicitaron la terminación voluntaria 
del embarazo según la edad materna, donde el mayor porcentaje correspondió a las 
mujeres entre 20 y 35 años. La solicitud de aborto terapéutico tuvo una media en el 
periodo estudiado de 52 gestantes por año y representó en el periodo estudiado el 
1,26% del total de embarazos captados.  
En cuanto a la edad gestacional que presentaban en el momento que solicitaron la 
TVE, predominaron las gestantes con menos de 20 semanas en los tres años, 
representando un 43,23%, seguido de las que tenían entre 21 y 23 semanas con un 
38,71%. Solamente con más de 27 semanas un caso solicitó la terminación 
voluntaria del embarazo en el año 2013, al cual se le diagnóstico un DC 
incompatible con la vida de causa cardiovascular. 
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Tabla 1. Distribución de pacientes según edad materna y tiempo de embarazo. 
 
 
Años 
2011 
n=51 
2012 
n=49 
2013 
n=55 
Total 
n=155 
% 
Edad materna 
(años) 
<20 12 7 8 27 17,42 
20-35 34 38 41 113 72,90 
≥36 5 4 6 15 9,68 
Tiempo de embarazo  
(semanas) 
<20  23 22 22 67 43,23 
21-23 17 16 27 60 38,71 
24-26 11 11 5 27 17,42 
27-35 0 0 1 1 0,65 
 
Fuente: Registro de Terminaciones de Embarazo. CPGM Mayabeque. 
 
En la tabla 2 se presentan los sistemas más frecuentemente afectados, donde el  mayor 
porcentaje lo obtuvieron los defectos aislados con un 84,52%, de ellos fue el sistema 
nervioso central donde mayor número de defectos ocurrió con un 16,79%, seguido de 
los cardiovasculares con un 15,27%. Solamente el 15,48% del total de casos presentó 
afectación en más de un sistema.  
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Tabla 2. Distribución de pacientes según sistema más afectados y Defectos Congénitos 
más frecuentes. 
 
Sistema  
Años 
2011 2012 2013 
Total 
n=155 % 
 Múltiple  3 9 12 24 15,48 
 Aislados  48 40 43 131 84,52 
 Sistema  Nervioso 
Central  
8 8 6 22 16,79 
 Cardiovascular 4 7 9 20 15,27 
 Genitourinario 6 4 3 13 9,92 
 Respiratorio 2 5 1 8 6,11 
 Oligoamnios 3 1 3 7 5,34 
 Digestivo 3 3 0 6 4,58 
 Otro 22 12 21 55 41,98 
 Total 51 49 55 155 100 
 
Fuente: Registro de Terminaciones de Embarazo. CPGM Mayabeque. 
 
En el gráfico 1 se representan las causas más frecuentes que generaron durante el 
asesoramiento genético la solicitud de la gestante de terminar voluntariamente el 
embarazo, entre ellas se destacan los defectos múltiples con 24 casos, seguidos de las 
cardiopatías congénitas con 20 casos y los defectos de cierre del tubo neural (DCTN) 
con 17 casos. Las causas cromosómicas ocuparon el cuarto lugar (13 pacientes). 
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Gráfico 1. Distribución de pacientes según causas más frecuentemente de Terminación 
Voluntaria del Embarazo 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fuente: Registro de Terminaciones de Embarazo. CPGM Mayabeque. 
 
En la tabla 3 se presentan los diferentes medios diagnósticos utilizados para confirmar 
el DC o enfermedad genética, en este caso fue el ultrasonido el que mayores aportes 
hizo a la identificación de fetos afectados (71,61%), seguidos del ecocardiograma 
(12,90%) y el diagnóstico prenatal citogenético (8,39%). La AFP solamente se encontró 
elevada (mayor de 2,0 MoM) en 9 pacientes que representaron el 5,81% del total de 
casos estudiados.  
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Tabla 3. Distribución de pacientes según medio diagnóstico que confirmó el Defecto 
Congénito  o Enfermedad Genética. 
 
Medio diagnóstico  
Años 
2011 2012 2013 Total % 
Ultrasonido 35 38 38 111 71,61 
Ecocardiograma 4 7 9 20 12,90 
Diagnóstico Prenatal 
Citogenético 
7 2 4 13 8,39 
Alfafeto proteína 3 2 4 9 5,81 
Electroforesis de Hb 1 0 0 1 0,65 
Estudio Molecular 1 0 0 1 0,65 
Total 51 49 55 155 100 
 
Fuente: Registro de Terminaciones de Embarazo. CPGM Mayabeque. 
 
El calculo de las tasas de mortalidad infantil (gráfico 1) evidencia que en el trienio la TMI 
real por DC oscila en el rango 0,47 – 0,99. De las gestantes asesoradas no haber 
optado por la TVE la TMI hubiese oscilado entre 12,63 y 14,16 fallecidos por cada 1000 
nacidos vivos. 
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Gráfico 1. Indicadores de Mortalidad infantil en relación a los Defectos Congénitos. 
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Fuente: Registros de estadísticas. CPGM Mayabeque. 
 
DISCUSIÓN 
 
El diagnóstico prenatal consiste en la detección de anomalías genéticas o congénitas 
en el feto. Actualmente se ofrece a parejas con riesgo, siendo el aborto selectivo, 
también llamado terapéutico o eugenésico (eugenesia positiva), si se demuestra 
anomalía, la solución en prácticamente el 95% de los casos.5 
 
En los tres años de fundada la provincia Mayabeque han solicitado la TVE un total de 
155 pacientes, corresponden los resultados de esta investigación con los reportados por 
otros autores con relación a la edad materna más frecuente (20-35 años) en que se 
detectan DC o enfermedades genéticas en etapa prenatal, lo que se relaciona con el 
periodo de la vida que mayor numero de mujeres se embaraza. 
 
Se mantuvo una tendencia estable en relación con la cantidad de casos diagnosticados 
con DC a medida que transcurrieron los años,  resultado atribuido a la estabilidad y el 
entrenamiento técnico del personal que labora en los diferentes servicios de genética 
médica de la provincia. Otros autores han obtenido resultados similares en otras 
regiones del país.4,6 
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 En el mayor número de pacientes el diagnóstico de DC fue realizado en la primera 
mitad del embarazo, y el método que permitió el mayor número de diagnósticos fue el 
ultrasonido prenatal, resultados estos que también han sido obtenido por otros 
investigadores que afirman que la ecografía constituye un medio diagnóstico de primer 
orden en la detección prenatal de los DC pues permite identificar alteraciones 
estructurales en el feto a diferentes niveles, entre ellos en el sistema nervioso, renal, 
digestivo, cardiovascular y osteomioarticular.4,6 
 
Se presentaron como sistemas más frecuentes el cardiovascular, sistema nervioso 
central y genitourinario, resultados que coinciden con los que reportan otros 
investigadores.3,7,8  
 
Las malformaciones múltiples estuvieron presentes en el 15,48% de las TVE, resultado 
similar (13,3%) obtuvieron otros investigadores.4 Sin embargo otro grupo de trabajo 
señala en su estudio solo un 7,1%.9 
  
El programa de detección de enfermedades cromosómicas por diagnóstico prenatal 
citogenético está dirigido fundamentalmente a las pacientes con riesgo incrementado de 
presentar alteraciones cromosómicas en su descendencia y este riesgo puede ser 
establecido mediante los marcadores o signos ultrasonográficos del primer trimestre.10-
13  
 
Respecto al comportamiento de las cromosomopatías detectadas por el análisis 
citogenético del líquido amniótico en nuestra casuística se destaca el Síndrome Down, 
con 6 casos detectados que solicitaron la TVE, de estos  4 casos tenían más de 37 
años, lo que constituyó el motivo de indicación del estudio. Es conocido que las edades 
maternas avanzadas se relacionan principalmente con malformaciones congénitas de 
origen cromosómico producidas por no disyunción y dentro de este grupo se destacan 
las trisomías 13, 18 y 21. El síndrome Down es la cromosomopatía más  frecuente en 
humanos, con una incidencia de 1:800 – 1:1000 habitantes a nivel mundial.14,15  
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 Como se mencionaba anteriormente, el advenimiento de la ecografía en la Medicina 
Fetal constituye hoy en día una de las herramientas más importantes para el 
diagnóstico prenatal. El examen ecográfico detallado de la anatomía fetal permite 
detectar por un lado las malformaciones: “anomalías morfológicas o estructurales de un 
órgano o sistema resultante de un desarrollo intrínsecamente anormal” y por otro, los 
marcadores ecográficos: “alteraciones que no pueden ser catalogadas como 
malformaciones, pero que constituyen signos de alerta que obligan a descartar la 
presencia de una alteración fetal.16,17  
En esta investigación predominan (71,61%) los defectos confirmados por este medio 
diagnóstico, a lo que se tiene que sumar el 12,90% que fue confirmado por ecografía 
con cardiopatías congénitas incompatibles con la vida y que previamente habían sido 
detectados por ultrasonido del programa del segundo trimestre.  
 
Otro de los estudios incluidos en el “Programa Cubano de Diagnóstico, Manejo y 
Prevención de Enfermedades Genéticas y Defectos Congénitos” es la cuantificación de 
la AFP, glicoproteína esta producida por el saco embrionario y el hígado fetal, cuyos 
niveles en el suero materno varían con la gestación. Su cuantificación en suero materno 
se expresa en múltiplos de la mediana (MoM) y entre las 15 y 19 semanas de embarazo 
los valores normales están entre 1,0 y 2,0 MoM. Ha sido empleada durante décadas 
como método de pesquisaje de los DCTN y malformaciones abiertas de la pared 
abdominal: para la anencefalia tiene una eficacia del 95%, en tanto para otros DCTN 
oscila entre 65 y 80%; también es útil para la gastrosquisis, el onfalocele, la nefrosis 
congénita y la pérdida fetal.18  
 
En varios estudios realizados en Cuba, los resultados coinciden en afirmar que los 
DCTN, junto a los defectos de la pared abdominal anterior, son los más frecuentemente 
diagnosticados por medio de la combinación de AFP y ultrasonido genético. Este 
resultado no se comportó así en nuestra serie donde la mayoría de los DC abiertos no 
obtuvieron cifras elevadas de AFP.18,19  
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Con relación a los indicadores de salud se hace evidente que el Programa Cubano de 
Diagnóstico, Manejo y Prevención de Enfermedades Genéticas y Defectos Congénitos 
ocupa un importante papel en el logro de la mantenida reducción  de la tasa de 
mortalidad infantil del país, donde el asesoramiento genético y la toma de decisiones 
oportuna de la pareja han contribuido de forma positiva a tales resultados. 
 
Se concluye que con el desarrollo de los diferentes medios de diagnóstico prenatal, en 
Cuba al alcance de toda la población desde el mismo nivel primario de salud, incluidos 
entre estos fundamentalmente la ultrasonografía, ecocardiografía fetal y los estudios 
citogenéticos, se ha contribuido al diagnóstico oportuno de los DC y enfermedades 
genéticas en la provincia Mayabeque, contribuyendo a ofrecer un asesoramiento 
genético más eficaz en la toma de decisiones de la pareja sobre la continuidad del 
embarazo de riesgo. 
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